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Bakgrund

De har riktlinjerna ar inriktade pa den medicinska (somatiska) utredningen av barn och
ungdomar med autism - vad géller anamnes, status och undersdkningar. Andra
riktlinjer finns for diagnostik av autism och for bedomning av olika aspekter pa
utvecklingen, som kognition, sprak och perception. Autism finns ofta samtidigt med
andra funktionsnedsattningar, tillstand och sjukdomar.

For den somatiska utredningen vid autism galler samma principer som for andra
utvecklingsrelaterade tillstand:

Insamlandet av information (anamnes) bor ske forutséattningslost och brett. Om
utredningen ar isolerat inriktad pa ett diagnosomrade som autism finns risk att viktiga
aspekter kommer bort.

Malsattningen ar att alla barn skall fa en medicinsk utredning efter individuellt behov.
Utredningen kan ha som syfte att: 1. identifiera den bakomliggande orsaken till barnets
funktionsnedséttning, 2. identifiera om barnet har fler funktionsnedséattningar och/eller
3. vara led i halsoundersdkning.

Alla barn med utvecklingsrelaterade funktionsnedsattningar bor ocksa ha tillgang till
medicinsk uppfoljning. Kompletterande utredning behdvs vid t ex &ndrad symtombild,
okad alder eller nya forskningsron.

Ansvaret for att barnen far adekvat utredning efter individuell bedémning delas av alla
som deltar i diagnostik och uppfdlining — det &r inte ett isolerat barnmedicinskt
intresseomrade. Det maste finnas mojligheter till samrad och konsultationer mellan de
olika instanserna inom barnsjukvarden. Organisatoriska och ekonomiska faktorer eller
svarigheter att definiera sk granssnitt mellan verksamheter far inte utgéra hinder.

Den utredning som beskrivs har kan utféras av olika instanser och delas upp pa fler
an ett tillfalle. Kunskap om vad som ar undersokt eller kan vara indicerat att gora i
framtiden maste folja barnet i dialog med familjen.

Etiska aspekter ar viktiga. Det maste finnas struktur for hur undersokningarna
presenteras for familjer och for hur resultaten skall tolkas och vidarebefordras.
Sarskilda omraden att beakta &r hur och av vem som information skall lamnas till storre
barn / tondringar kring t ex genetisk utredning.

Till effektiv och rationell sjukvard hor att ta del i riktlinjer som bygger pa forskning och
erfarenhet. For sjukvardens personal som finns nara barn och familj galler ocksa att
ha tid att medverka i/ta del av handledning och fortldpande samrad, sarskilt viktigt i
fragor som kraver varsamhet och etiska stallningstaganden.

For barn med autism och intellektuell funktionsnedsattning &r de har riktlinjerna i stort
identiska med Riktlinjer fér medicinsk utredning vid Intellektuell funktionsnedséttning
fran 2018 (se hemsidan for Svensk neuropediatrisk forening).
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Anamnes

Har redovisas anamnestiska uppgifter och symtom som kan ha betydelse for hur den
somatiska utredningen skall utformas

Slakthistoria/ arftlighet
(om majligt information om 3 generationer)

Intellektuell funktionsnedsattning, autism, ADHD, tics, Tourettes syndrom, psykisk
sjukdom, beroendesjukdom, ...

Autoimmuna sjukdomar, ex. thyroideasjukdomar

Missfall, neonatala dodsfall, missbildningar

Slaktskap mellan foraldrar

Foraldrars alder

Foraldrars utbildning/yrken

Graviditet

Komplikationer (som blédningar, hotande abort)

Infektionssjukdomar (ex. influensa eller annan sjukdom med hég feber)

Andra sjukdomar hos modern (ex. thyreoideasjukdom, diabetes, hégt blodtryck,
epilepsi, astma)

Medicinering (ex. antiepileptika)

Alkohol eller andra droger (moderns men ocksa faderns anvandning fore och under
graviditeten)

Migration fore och under graviditeten

Andra stressfaktorer

Yttre miljo (boendemiljé och moderns arbetsplats)

Forlossning

Graviditetslangd
Fodelsevikt, ev. tecken pa asfyxi, vard pa neonatalavdelning, infektioner,
antibiotikabehandling

Status vid fodelsen

Missbildningar
Symtom som kravde sjukhusvard och/eller uppféljning

Spadbarnsperiod och forsta levnadsaren

Atande

Kéanslighet for stimuli, formaga ta emot trost
Sémn

Milstolpar i utvecklingen
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Anamnes, fortsattning

Tidigare och nuvarande sjukdomar

- Tillvéxtmonster, nutrition

- Mag/tarm-symtom (som forstoppning, diarréer, smartor); pavisad sjukdom

- Tata infektioner under nagon period; behandlingstillfallen med antibiotika;
meningit/encefalit

- Allergier

- Endokrin sjukdom (som thyreoideasjukdom, diabetes)

- Anfall (epileptiska anfall, andra former som feberkramper eller affektanfall)

- Skalltrauma

Kéand funktions-nedsattning och/ eller diagnos fran tidigare utredning

- Synnedséttning och/eller dgonsjukdom
- Horselnedsattning
- Funktionsnedsattning vad galler kognition, sprak, motorik

S6mn

- Insomningssvarigheter, uppsplittrad s6mn
- Andningssvarigheter, sdmnapnér

Atbeteende (selektivt atande, pica)

Problem med urin och avféring (enures, enkopres)

Smarttillstdnd

Sjalvskadande beteende (ex. "skin picking”)

Forlust av fardigheter, stagnation i utvecklingen

- Ev med multi-system-engagemang, aterkommande oftrklarliga symtom som t.ex.
krakningar och balansproblem (kan vara tecken pa neurometabol sjukdom)

- Stagnation/regression av sprakformagan ett dominerande symtom (kan ge
misstankar pa epileptiform process aven utan svar epilepsi)

- Plotslig debut av hyperaktivt beteende, angest, motoriska symtom (som tics,
choreiforma rérelser), ev. medvetandeférandring, anfall, psykotiska symtom (kan
stamma med encefalit i anslutning till infektion eller med immunologisk bakgrund)
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Somatiskt status

Status utfors enligt “vanliga” principer; har redovisas delar av undersékningen som kan ha
betydelse for hur den fortsatta utredningen skall utformas

Vid behov remiss till specialiserad mottagning

Langd, vikt, huvudomfang

Bestall vid behov tillvaxtkurva fran barn- eller
skolhlsovarden

Kroppsproportioner

Yttre genitalia, pubertetsutveckling

Speciella drag i utseendet
(dysmorfa drag)

Géarna foton att anvanda ex vid samrad med klinisk
genetiker

Skelett, leder, rygg, muskulatur

Hud, har, naglar

Pigmenterade el depigmenterade omraden

Storlek pa lever och mjélte

Neurologi, motorik

Roérelsemdnster vid spontan aktivitet

Avvikande muskeltonus, asymmetri, ofrivilliga rorelser
(tics? chorea?); svarighet att starta rorelser (apraxi?
katatoni?)

Munhéla och tandstatus
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Medicinsk/somatisk utredning

Basal utredning utifran klinisk bild

Exempel Kommentar

Blod-prover Hb, Ferritin, TSH, T4, Kreatinin, Erbjuds som halsokontroll,
CK, exempelvis vid selektivt atande
Homocystein, D-vitamin, och/eller avvikande langd- och
Transglutaminas viktkurva

Genetik Viktigt att det finns ett ndra samarbete med avdelningarna for klinisk

genetik.
Det kommer fortlopande fram ny kunskap inom omradet och metodiken
utvecklas

Fragilt X-analys (som enskild Alltid vid IF hos pojkar och flickor;
DNA-analys eller del av “paket”) hos flickor med oklar
utvecklingsavvikelse kan indikation
finnas ocksa utan IF

Gendos-array (CGH-array; Vid IF, oklart rérelsehinder,
Chromosomal microarray, CMA), | misshildningar, dysmorfa drag,
ev. annan mer omfattande analys | foréldraslaktskap; i foérsta hand

i samrad med genetiker information till foraldrar, sedan
provtagning efter individuell
beddmning

Neurofysiologi SO6mn-EEG Vid misstankar pa epilepsi eller

regress i utvecklingen

Horselbedomning
/ ONH-konsult

Remiss for horselbeddmning om barnet inte deltagit i eller kunnat
medverka vid kontroller pd BVC/i skolan; speciellt angelaget att
beddma barnets horsel vid sen sprakutveckling

ONH-konsult vid tata otiter/otosalpingit och vid sémnstérning med
nastappa och apnéer

Synundersokning

Remiss for synundersdkning om barnet inte medverkat i undersékning
pa BVC/i skolan

Remiss till gonlékare om barnet har skelning eller andra avvikelser i
status och vid misstanke pa speciella syndrom (ex. prenatala skador)
Barn som ar prematurfodda bor utredas med tanke pa synfunktion
inklusive visuell perception; ocksa for andra barn med oklara
inlarningssvarigheter och beteendeproblem kan fragan komma upp om
visuell perceptionsstérning sekundart till hjarnskada
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Medicinsk/somatisk utredning, fortsattning

Foérdjupad utredning
vid speciella symtom, garna i samrad med specialist inom respektive omrade; samma
riktlinjer galler som vid andra former av avvikelse i utvecklingen

undersokningar

glukos), -laktat

Exempel Kommentar

Mag/tarm- F-Calprotectin

utredning

Nutrition Calcium, Fosfat, Parathormon

Neurometabol Urinprov: (aminosyror), organiska | Vid regress i utvecklingsniva,

utredning syror, glykosaminoglykaner férlopp med oklara variationer,
Blodprover: laktat, ammoniumjon, | krakningar, foréldraslaktskap mm.
aminosyror,
ev. ocksa acyl-karnitin, VLCFA, Ofta lampligt att diskutera med
kreatinsyntesdefekt-prov, CDT, 7- | metabol-lab
dehydrocholesterol

CSV- CSV-celler, -elfores, -glukos (+ B- | Vid misstanke pa neurometabol

eller immunologisk sjukdom

Immunologisk
utredning

B-vita diff, elfores, Ig-nivaer, Ig-
subklasser

Avbildning

MRT

Nar anamnes och/eller status ger
misstanke pa hjarnskada, t.ex. vid
fokal neurologi, samt vid regress i
utvecklingsniva och vissa former av
epilepsi




